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Mètodes de seqüenciació de nova generació. 
Els NGS engloben una sèrie de metodologies de seqüenciació diferents, però que totes consisteixen en una preparació de la plantilla, la seqüenciació i la projecció d'imatge, i l'anàlisi de dades. La 
combinació única de protocols específics distingeix les diferents tecnologies i determina el tipus de dades produïdes a partir de cada plataforma.  
Actualment trobem diferents plataformes, les quals trobem comparades a la taula 1; però tots els mètodes segueixen una metodologia molt semblant que trobem explicada a la figura 1. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Introducció i objectius. 
Els mètodes de seqüenciació de nova generació (o NGS del angles Next-generatio sequencing) són una nova metodologia de seqüenciació que permeten seqüenciar genomes complerts en poc de temps i amb un 
cost menor que el mètode Sanger (o mètodes de primera generació). En aquest treball es pretén fer un recull dels diferents tipus de NGS que trobem i quines aplicacions se'ls hi pot donar, sobretot de cara a 
l’aplicació clínica.  
Conclusions. 
Els NGS aporten millores respecte al mètode Sanger però cal continuar treballant per tal de perfeccionar la tècnica, ja que encara presenten errors i el seu cost encara és massa elevat. 
Per tal de poder aplicar els NGS com a una prova clínica cal, a més de perfeccionar la tècnica, espais i professionals qualificats. 
La medicina personalitzada cada cop es troba més a prop de nosaltres i els NGS són uns bons candidats a servir com a eina indispensable per a la seva realització.  
Avui en dia, ja trobem els NGS com a eina per a molts estudis, però encara són massa cars per a la seva utilització clínica. 
 
Aplicacions.  
Avantatges Inconvenients 
 Aporten una major rapidesa respecte del 
mètode Sanger. Tenen la capacitat de 
seqüenciar 5 genomes humans en una setmana. 
 És més barat, seqüenciar un genoma costa 
aproximadament uns 5.000$. 
 Té flexibilitat de resolució, el que permet 
escollir el grau de resolució variant en les 
diferents regions del genoma.  
χ Necessitat d’eines bioinformátiques i 
professionals qualificats. 
χ La relació entre el cost i l’efectivitat encara no 
és suficient.  
χ Generació espontània d’errors. 
χ Males seqüenciacions, degudes a la mida dels 
fragments (sobretot en seqüencies de novo  o en 
fragments de genoma que no es té seqüència de 
referència). 
 
 
Figura 1. Metodologia dels 
NGS.  
 
Taula 2. Avantatges i inconvenients dels NGS respecte a les metodologies clàssiques.  
 
Taula 1. Comparació de les diferents plataformes de NGS. Adaptada de Metzker ML (2.011) 1.   
 
Medicina personalitzada. 
Una de les grans promeses de la seqüenciació es poder arribar a realitzar medicina 
personalitzada, el que vol dir que gracies a un estudi del genoma dels pacients es 
podran prevenir, tractar o curar malalties a la carta.  
 
Avui en dia, prometre una medicina personalitzada és arriscat perquè encara queda 
molta feina per fer però molts autors opinen que la medicina personalitzada arribarà 
algun dia a les nostres vides; a més segons l’article de Chen i Shi (2013)2 la tecnologia 
dels NGS millorarà i facilitarà la seva aplicació a la medicina personalitzada. 
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